Retardatiesyndromen en epilepsie: een quiz by Hamel, B.C.J.






The following full text is a publisher's version.
 
 





Please be advised that this information was generated on 2017-12-05 and may be subject to
change.
9 Maytal J. Shinnar S, Moshe SL, Alvarez LA. Low morbidity 
and mortality of status epilepticus in children. Pediatrics
I989;83*323"3i'
io Fujikawa DG, SoderfeldlB, Wasterlain CG. Neuropathologi- 
cal changes during generalized seizures in newborn monkeys. 
Epilepsy Res 1992;12:243-51 . 
n  Ingvar M, SiesjS BK. Pathophysiology of epileptic brain da­
mage. In: Wasterlain CG, Vert P, eds. Neonatal seizures. New 
York: Raven Press, 1990; 113-22.
12 Sagar HJ, Oxbury JM. Hippocampal neuron loss in temporal 
lobe epilepsy: correlation with early childhood convulsions. 
Ann Neurol 1987;22:334-40.
13 Dam WM. Epilepsy and neuronal loss in the hippocampus. Epi­
lepsia 1980;21:617-29.
14 Dam WM. Hippocampal neuron loss in epilepsy and aFter ex­
perimental seizures. Acta Neurol Scand 1982;66:601-42.
15 Auer RN, Siesjo BK. Biological differences between ischemia, 
hypoglycemia, and epilepsy. Ann Neurol 1988;24:699-707.
16 Vannucci RC, Fujikawa DG. Energy balance of the immature 
brain during status epilepticus. In: Wasterlain CG, Vert P, eds. 
Neonatal seizures. New York: Raven Press, i 99o;99~i 12.
17 Young RSK, Cowan B, Briggs RW. Brain metabolism after 
electroshock seizure in the neonatal dog: a (3IP) n m r  study. 
Brain Res Bull 1987;18:261-3.
18 Delivoria-Papadopoulos M, Youkin DP, Chance B. Cerebral 
metabolic studies during neonatal seizures with 31-P nm r  spec­
troscopy. In: Wasterlain CG, Vert P, eds. New York: Raven 
Press* 1990; 181-9.
19 Meldrum B. Excitotoxicity and epileptic brain damage. Epilep­
sy Res 1991;10:55-61.
Retardatiesyndromen en epilepsie: een quiz
B.C.J. HAMEL
SAMENVATTING
Er zijn honderden aandoeningen waarbij mentale retardatie 
voorkomt in combinatie met epilepsie. Sommige daarvan 
hebben een kenmerkend type epilepsie. In  vraag- en ant­
woordvorm wordt een zevental syndromen kort besproken.
SUMMARY
The various databases contain himdreds o f syndromes 
comprising both mental retardation and epilepsy. Some o f  
these exhibit a specific type of epilepsy. As a quiz 7 syndro­
mes are briefiy presented and discussed.
INLEIDING
De Oxford Medical Databases ‘Dysmorphology’ en 
‘Neurogenetics’ bevatten respectievelijk 252 en 271 
aandoeningen die zich kenmerken door zowel menta­
le retardatie als convulsies. Hieronder vallen vele me- 
tabole aandoeningen (zie elders in dit nummer), maar 
ook syndromen in engere zin zijn ruim vertegen­
woordigd. In tabel 1 is daaruit een selectie gemaakt. 
Zoals te verwachten, nemen de neurocutane syndro­
men een prominente plaats in. Ook bij vele chromo­
somale syndromen is epilepsie een belangrijk ken­
merk. Zo is de prevalentie van convulsies bij het syn­
droom van Down 5- 10%. Met het toenemen van de 
leeftijd is bij deze aandoening echter een forse toena­
me in het optreden van convulsies te zien: tot 65-70% 
op de leeftijd van 40-50 jaar.r Sommige typen epilep­
sie zijn min of meer kenmerkend voor bepaalde syn­
dromen. In tabel 11 worden daarvan enkele voorbeel­
den gegeven.
Van de patiënten met mentale retardatie heeft on­
geveer 30% epilepsie en eenzelfde percentage heeft een
syndroom. Dat houdt in dat bij zo’n 10% van de pa­
tiënten met mentale retardatie en epilepsie een syn- 
droomdiagnose te stellen zal zijn.2
Een zevental syndromen wordt hier gepresenteerd 
in de vorm van een quiz. De oplossingen vindt u el­
ders in dit nummer.
PATIËNTENPRESENTATIES 
Casus i
In fig, i ziet u een voorbeeld van dit syndroom. En­
kele kenmerken ervan zijn:
-  Bij de geboorte zijn er, op een zekere mate van 
overgroei na, weinig afwijkingen;
-  In de loop van de tijd onstaat matige tot ernstige 
mentale retardatie met een opvallende spraak- en 
taalachterstand;
-  Licht overstrekbare gewrichten;
-  Als de patiënt is uitgegroeid, ziet men een forse kin, 
een lang gezicht en forse oren.
Vraag: welk syndroom herkent u?
Casus 2
In fig. 2 ziet u een voorbeeld van dit syndroom. En­
kele kenmerken ervan zijn:
-  Bij de geboorte worden weinig afwijkingen gezien;
-  Vaak zijn er voedingsproblemen;
-  In de loop van de tijd blijkt er ernstige mentale re­
tardatie te bestaan;
-  Vaak is er geen spraak;
-  Looppatroon en gedrag zijn opvallend.
Vraag: welk syndroom herkent u?
Casus 3
In fig. 3 ziet u een voorbeeld van dit syndroom. En-
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Fig. 6. Casus 6.
Casus 4
In fig, 4 ziet u een voorbeeld van dit syndroom. En­
kele kenmerken ervan zijn:
-  Er treedt groeiachterstand op;
-  Vaak is er sprake van obstipatie;
-  Vaak ontstaan er luchtwegproblemen;
-  De erbij optredende mentale retardatie is vaak ern­
stig;
-  De gewrichtsbanden zijn vaak slap.
Vraag: welk syndroom herkent u?
Casus 5
In fig. 5 ziet u een voorbeeld van dit syndroom. En­
kele kenmerken ervan zijn:
-  Er is pre- en postnatale overgroei;
-  De skeletleeftijd ligt voor;
-  Er treedt matige tot ernstige mentale retardatie op;
-  De gewrichtsbanden zijn vaak slap.
Vraag: welk syndroom herkent u?
Casus 6
In fig. 6 ziet u een voorbeeld van dit syndroom. En­
kele kenmerken ervan zijn:
-  Vaak worden hypotonie en voedingsproblemen ge­
zien;
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-  Er is een postnatale groeivertraging;
-  De mentale retardatie blijkt mild tot matig ernstig 
te zijn;
-  De gewrichtsbanden zijn vaak slap;
-  Vaak zijn er ook aangeboren afwijkingen aanwe­
zig, onder andere schizis en hartafwijkingen.
Vraag: welk syndroom herkent u?
Casus 7
In fig. 7 ziet u een voorbeeld van dit syndroom. En­
kele kenmerken ervan zijn:
-  Er is pre- en postnatale hypotonie;
-  Er treden ernstige voedingsproblemen op;
-  De mentale retardatie blijkt mild tot matig ernstig 
te zijn.
Vraag: welk syndroom herkent u?
Maligne epilepsiesyndromen zonder b
O.F. BROUWER
SAMENVATTING
Er bestaat een aantal op de k in d e rlee ftijd  voorkomende ma­
ligne epilepsiesyndromen, die alle worden gekenmerkt door 
leeftijd-afhankelijkheid, een voor dat syndroom typisch 
aanvalspatroon, ernstige EEG -afw ijkingen en een slechte 
prognose. Diverse oorzaken kunnen er aan ten grondslag 
liggen, maar bij een deel van de patiënten blijft de etiologie 
onbekend. Hier zullen met name de klinische aspecten van 
deze syndromen aan de orde komen.
SUMMARY
There are some epileptic syndromes occurring in infancy 
and childhood, all characterized by age dependency, a ty­
pical seizure pattern, severe e e g  abnormalities and a bad 
prognosis. The etiology is rather heterogeneous, but in so­
me patients no underlying disorder can be identified. In this 
article these syndromes will be discussed with an emphasis 
on the clinical aspects.
INLEIDING
Op de kinderleeftijd komt een aantal epilepsiesyn­
dromen voor die worden gekenmerkt door leeftijd-af- 
hankelijkheid, optreden van voor het betreffende syn­
droom karakteristieke aanvallen, hoge aanvalsfre- 
quentie, vrijwel continue en ernstige elektro-encefa- 
lografische (EEG-)afwijkingen en etiologische hete­
rogeniteit (tabel i).Ij2 Wegens de frequente associatie 
met mentale retardatie, de slechte behandelbaarheid 
en de slechte prognose worden deze syndromen ook
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wel maligne genoemd. Ondanks alle hedendaagse mo­
gelijkheden van geavanceerde diagnostiek kan bij een 
deel van de patiënten geen onderliggende oorzaak 
worden aangetoond.
SYNDROOM VAN OHTAHARA
Het syndroom van Ohtahara, ook wel vroeg-infan- 
tiele epileptische encefalopathie met ‘suppression 
bursts’ genoemd, is zeldzaam in vergelijking met de 
andere leeftijdafhankelijke epilepsiesyndromen.3 
Kenmerkend is het optreden van kortdurende toni- 
sche aanvalletjes, al dan niet in reeksen. De ont- 
staansleeftijd varieert van 0 tot 3 maanden, maar ligt 
bij ongeveer 30% binnen 10 dagen na de geboorte. 
Daarnaast kunnen ook andere aanvallen voorkomen 
zoals focale motorische aanvallen en hemiconvulsies.
Het e e g  toont een opvallend ritmisch ‘suppression 
burst’-patroon, zowel tijdens waken als tijdens slapen. 
De bursts duren 1-3 seconden en bevatten hoogge- 
volteerde (150-350 jiV) trage golven met pieken, de 
vlakke perioden duren 3-4 seconden. Bij ongeveer 60- 
70% wordt een onderliggende oorzaak gevonden, zo­
als een corticale aanlegstoornis, porencefalie of het 
syndroom van Aicardi; 30-40% is cryptogeen. Een 
adequate behandeling is er niet. Adrenocorticotroop 
hormoon ( a c t h )  bleek bij enkele kinderen een tijde­
lijk effect te hebben.
De prognose is slecht. Van een door Ohtahara ge­
volgde groep van 15 kinderen overleden er 7 op jon­
ge leeftijd (4 jonger dan 2 jaar), de andere 8 (leeftijd 2
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